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STRESZCZENIE

W niniejszej pracy przedstawiono przypadek 49-letniej chorej z nerwiakowtok-
niakowatoscia typu 2 (neurofibromatosis type II — NF-2), rozpoznang w wieku
34 lat. Oméwiono NF-2 jako jedng z fakomatoz, w ktorej wystepuja m.in. mno-
gie zmiany nowotworowe os$rodkowego uktadu nerwowego (OUN), przede
wszystkim ostoniaki, jak nerwiaki i schwannoma, ale rowniez oponiaki, wysciot-
czaki, glejaki wlosowatokomoérkowe i inne tagodne nowotwory OUN [1]. Jest
to choroba genetycznie uwarunkowana, tym samym nieuleczalna [2], a jedynym
sposobem postgpowania z chorymi na NF-2 jest doktadna diagnostyka obrazowa,
wczesne rozpoznawanie zmian guzowatych OUN i ich usuwanie [3]. Szczegol-
nie wazne jest wczesne rozpoznawanie i leczenie ostoniakéw nerwu stuchowego
(n. VIII), gdyz tylko wowczas istnieje mozliwos¢ zachowania stluchu i w zwigz-
ku z tym zapewnienie komfortu zycia chorym z NF-2. Operacyjne usuwanie
ostoniakéw n. VIII jest zasadniczym sposobem ich leczenia [1].
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ABSTRACT

We present a case report of a 49-year-old female patient with type II neurofi-
bromatosis (NF-2), recognized at the age of 34. NF-2 is one of the phakomatoses
in which multiple neoplasms of the central nervous system (CNS) occur: neuro-
mas (Schwannomas), meningiomas, ependymomas, pilocytic astrocytomas and
other benign neoplasms. NF-2 is an incurable genetic disorder and the only way
to treat patients is detailed diagnostic imaging, early recognition and removal
CNS tumors. The most important aspect is to recognize and cure Schwannomas
of the acoustic nerve in their early stages because it is the only way to prevent
hearing loss and to help NF-2 patients to maintain a good quality of life. The
main way to treat Schwannomas of the acoustic nerves is their surgical removal.
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WPROWADZENIE

Nerwiakowtoknikowato$¢ (NF) jest neurodermatoza,
wystepujaca w dwoch typach: typ 1 (choroba von
Recklinghausena) i typ 2 (multiple inherited schwan-
nomas, meningiomas and ependynomas — zespot
MISME). Typ 2 jest rzadka chorobg genetyczng
o dziedziczeniu autosomalnym dominujgcym, wyste-
pujaca w populacji polskiej z czestoscig 1/40 tys.
zywych urodzen. Mutacje wystepuja w genie NF2—

—22¢12.2 kodujacym neurofibroming-2, zwana merli-

ng. W obrazie klinicznym mozna wyréznic trzy grupy

objawdw, obejmujgce zmiany: nowotworowe, skorne

1 oczne.

Wyrézniono dwa podtypy NF-2:

— posta¢ umiarkowana (typ Gardnera), z poczatkiem
okoto 25 roku zycia (r.z.), w ktorej dominuja osto-
niaki n. VIII;

— postac cigzka (typ Wisharta), z poczatkiem choro-
by przed 25 r.z., wiazaca si¢ z wezesnym zgonem.

Nazwg pokrewng dla NF-2 jest termin ,,obustronne
nerwiaki nerwu stluchowego”, co tez jest gtdéwnym
kryterium rozpoznania choroby. U chorych z obu-
stronnymi ostoniakami n. VIII, potwierdzonymi
w badaniu histopatologicznym lub w badaniu MRI
glowy, mozna postawi¢ pewne rozpoznanie NF-2.
Obustronne ostoniaki n. VIII s3 stosunkowe rzadkie
i stanowia 4% tych guzow [4].
Istotny w rozpoznaniu NF-2 jest wywiad rodzinny
[1,5,6]. Pacjenci z rozpoznang NF-2 powinni by¢
objeci specjalistyczng opieka w osrodkach referencyj-
nych, z naciskiem przede wszystkim na systematyczna
diagnostyke obrazowa oraz opiekg wielospecjali-
styczng (neurochirurgiczng, okulistyczng i laryngolo-
giczng) [6].
Przedstawiamy przypadek 49-letniej chorej z NF-2,
u ktorej rozpoznanie postawiono w wieku 34 lat,
a ktora do chwili obecnej przeszta 14 operacji usunie-
cia mnogich zmian OUN, w tym obustronnych osto-
niakéw n. VIII. Niniejszy przypadek wymaga szcze-
golnej uwagi, gdyz mimo licznych i skomplikowa-
nych zabiegdéw neurochirurgicznych pacjentka cieszy
si¢ dobrym komfortem zycia, a co najwazniejsze
ma czg¢sciowo zachowany stuch.

OPIS PRZYPADKU

Pierwsze objawy choroby, pod postacig podraznienia
korzenia L5 po prawej, pojawily si¢ u pacjentki
w wieku 12 lat (1977 r.). Przeprowadzono wowczas
pierwszy zabieg operacyjny— usunigcie guza o charak-
terze nerwiakowlokniaka okolicy stozka koncowego
rdzenia krggowego na poz. L1/L2, wychodzacego
z korzenia L5. Po zabiegu utrzymywaty si¢ §ladowe

zaburzenia czucia w zakresie regionu unerwianego
przez korzen LS. W 1981 r., ze wzglgdu na pojawienie
si¢ uposledzenia stuchu w uchu prawym (UP), wysu-
nigto podejrzenie ostoniaka n. VIII po prawej stronie.
Drugi zabieg, usuni¢cie guza wewnatrzoponowego,
zewnatrzrdzeniowego na poz. Th8 mial miejsce
w 1986 r. Po zabiegu utrzymywat si¢ niewielki nie-
dowtad obu konczyn dolnych (KKD).

W maju 1998 r. pacjentka byla operowana po raz
pierwszy w tutejszym osrodku, wtedy tez wysunigto
podejrzenie NF-2. W trakcie zabiegu usuni¢to, z jed-
nego dojscia operacyjnego, 4 zmiany, w tym nerwiaki
nerwoéw V (trojdzielnego) i VIII z prawego kata mo-
stowo-mo6zdzkowego, oponiaka prawej potkuli
moézdzku oraz oponiaka prawej okolicy potyliczne;j.
Przed tym zabiegiem wystgpowalo juz obustronne
ostabienie shuchu, ktore utrzymywato si¢ roéwniez
po zabiegu, pojawity si¢ niedowtad obwodowy nerwu
twarzowego (n. VII) 2/3 stopnia House-Brackmanna
(H-B) oraz niedoczulica prawej potowy twarzy.

W sierpniu 1998 r. — podczas kolejnej hospitalizacji —
usuni¢to wznowe oponiaka z poz. Th8. U pacjentki
wystepowaly objawy piramidowe w KKD, zaburzenia
czucia od poz. Th8, w tym glebokiego i temperatury
w KKD, dolegliwosci boélowe o charakterze opasuja-
cym, gluchota UP i niedostuch ucha lewego (UL),
niedowtad obwodowy n. VII po prawej stronie i nie-
doczulica prawej polowy twarzy, utrzymujace
si¢ od poprzedniego zabiegu.

W grudniu 1998 r. usunigto guza lewej okolicy czo-
lowej. W obrazie klinicznym stwierdzano zaburzenia
czucia skornego w zakresie 1 1 II galezi n. V po prawej
i w prawej konczynie dolne;j.

Kolejnym zabiegiem — w marcu 2000 r. — bylo usu-
niecie oponiaka z poz. Th7, a po kilku dniach oponia-
ka z poz. C4. W lipcu 2000 r. usuni¢to guza (ostoniak
n. VIII) lewego kata mostowo-mozdzkowego. Przed
zabiegiem utrzymywaty si¢ od kilku lat gtuchota UP
oraz niedostuch w UL, po zabiegu glgboki niedostuch
lewostronny. W wykonanym w 2002 r. rezonansie
magnetycznym (MR) glowy stwierdzono liczne zmia-
ny o charakterze oponiakow sklepistosci oraz potozo-
nych przysierpowo.

W grudniu 2002 r. usuni¢to oponiaka sklepistosci
prawej okolicy czotowej. Objawy przed zabiegiem:
postepujace bole glowy z uczuciem ucisku w prawej
okolicy czotowej — podczas takich napadow pacjentka
zauwazyta nasilenie niedowladu prawej potowy twa-
rzy, dodatkowo nasilajace si¢ parestezje w konczynie
goérnej prawej (KGP). Po zabiegu dolegliwosci bolowe
glowy ustapily 1 wyraznie zmniejszyly si¢ parestezje
w KGP.

Dziesiaty zabieg operacyjny mial miejsce w styczniu
2007 r. Usunigto wowczas wznow¢ oponiaka rdzenia
kregowego na poz. C4. W marcu 2007 r. usunigto
guza prawej okolicy ciemieniowej. W 2011 1. u chorej
pojawily si¢ zaburzenia rownowagi oraz brak kontroli
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nad napigciem mig$ni mimicznych twarzy. Badanie
MR glowy wykazato liczne zmiany nad- i podnamio-
towe. W kolejnej operacji — w marcu 2011 r. — usunig-
to wznowe¢ guza prawego kata mostowo-moézdzko-
wego (ostoniak n. VIII). Po zabiegu poglebit si¢ nie-
dowlad n. VII po stronie prawej do 4 stopnia H-B.
W 2012 r. pojawito si¢ oslabienie czucia powierz-
chownego w catej konczynie dolej prawej (KDP),
z brakiem czucia bocznej powierzchni stopy prawej
oraz ostabieniem czucia bocznej powierzchni KDL.
Badanie MR kanatlu kregowego uwidocznito liczne
drobne guzy lite zlokalizowane wewnatrz- i zewna-
trzoponowo oraz zmian¢ $rédrdzeniowg na poz. Thll
— podejrzenie wyscidlczaka. W listopadzie 2012 r.
usunicto guza o charakterze oponiaka en plaque ze-
wnatrzoponowego na poziomie Thl1-Thl12. Ostatni,
czternasty raz operowano pacjentke¢ w maju 2013 r.
z powodu progresji guza o cechach oponiaka sklepi-
stosci okolicy czolowej lewe;.

Pacjentka przeszta 14 zabiegéw neurochirurgicznych,
w tym: 7 rdzenia krggowego (2 odcinka szyjnego, 4
odcinka piersiowego i 1 odcinka ledzwiowego) oraz 7
srdédczaszkowych (3 operacje guzow kata mostowo-
-mé6zdzkowego, 4 oponiakéw sklepistosci). W sumie
podczas 14 zabiegéw usuni¢to 17 guzow.
Neurologicznie stwierdza si¢ takie deficyty, jak: ghu-
chota prawostronna, niedostuch lewostronny korygo-
wany aparatem stuchowym, niedowlad obwodowy
n. VII po prawej stronie (4 stopien H-B), niedoczulica
prawostronna gtéwnie w zakresie n. V-2 po stronie
prawej, dyskretny niedowlad prawostronny, w probie
Romberga upada do tylu, zaburzenia czucia glebokie-
go w KKD, niedoczulica KDP i bocznej powierzchni
KDL, brak czucia bocznej powierzchni stopy prawe;j.
Chora pozostaje w kontakcie logicznym, porusza
si¢ samodzielnie, samodzielnie wykonuje wszystkie
czynnosci zwigzane z codziennym zyciem i samoob-

stuga.

DYSKUSJA

Nerwiakowtokniakowato$¢ typu 2 jest stosunkowo
rzadka chorobg, charakteryzujaca si¢ wystgpowaniem
mnogich tagodnych zmian guzowatych, zwlaszcza
obustronnych ostoniakéw n. VIII oraz zmian ocznych
i skornych [2,6]. Zaréwno progresja wzrostu obu-
stronnych ostoniakéw n. VIII, jak i same zabiegi neu-
rochirurgiczne majace na celu usunigcie tych guzéw
moga doprowadzi¢ do obustronnej ghluchoty i znacz-
nego pogorszenia komfortu zycia chorych [1].
W okolicy n. VIII przebiega rowniez n. VII, wiaze si¢
to wigc z dodatkowym ryzykiem jego uszkodzenia
zarowno w trakcie wzrostu guza, jak i podczas zabie-
gu — co dodatkowo poglebia dyskomfort pacjenta.
Niezwykle istotne jest zatem objecie pacjenta z NF-2

stala opieka specjalistyczng, uwzgledniajaca zwlasz-
cza regularne badania obrazowe i audiometryczne
[4,5]. Pozwala to na szybkie podjecie leczenia chirur-
gicznego, a tym samym stwarza mozliwos$¢ zachowa-
nia stuchu i zmniejsza ryzyko uszkodzenia nerwu
twarzowego.

Omawiana choroba ujawnia si¢ najczgsciej u mtodych
dorostych, migdzy 18 a 24 r.z. [6]. W przedstawionym
przypadku chorobg¢ rozpoznano stosunkowo poézno,
bo dopiero w 34 r.z. pacjentki, co wigzato si¢ z poz-
nym wystgpieniem objawoéw wskazujacych na obec-
no$¢ ostoniakdéw n. VIII. Zaburzenia stuchu sg jednym
z podstawowych kryteriow rozpoznawczych ostonia-
kow n. VIII potaczonych z badaniami obrazowymi.
Obustronne ostoniaki n. VIII sg jednym z gldwnych
kryteriow rozpoznawczych w NF-2 [5,6]. U opisywa-
nej pacjentki ostabienie stuchu pojawito si¢ ok. 30 r.z.,
co wraz z charakterem zmian guzowatych (ostoniak n.
VIII) oraz wspotwystgpowaniem innych zmian rozro-
stowych OUN, ulatwito postawi¢ rozpoznanie.
Nerwiakowtokniakowato$¢ typu 2 jest choroba gene-
tycznie uwarunkowana, dziedziczaca si¢ autosomalnie
dominujaco, ale nawet u ok. 50% pacjentow wystepu-
je sporadycznie [5]. U naszej pacjentki wywiad ro-
dzinny jest ujemny, co przemawia za postacig spora-
dyczng NF-2; inne objawy NF-2, jak zmiany skorne
typu plam cafe ou lait czy zaburzenia hormonalne,
w opisywanym przypadku nie wystgpity, dopiero
po 2008 r. wykryto u pacjentki niedoczynnos¢ tarczy-
cy. Pacjentka znajduje si¢ od 1998 r., tj. od czasu
pierwszego zabiegu w Klinice Neurochirurgii w Ka-
towicach, pod stata opieka neurochirurgiczng naszego
osrodka i poddawana jest regularnym badaniom MR
glowy oraz kanatu kregowego.

Srednia przezycia od chwili rozpoznania w wyspecja-
lizowanych o$rodkach brytyjskich, wynosi ok. 15 lat,
a Srednia dtugo$¢ zycia ok. 36 lat [2]. U naszej chorej
rozpoznanie zostato postawione 15 lat temu, w chwili
obecnej pacjentka ma 49 lat i nadal jest w pelni samo-
dzielng osoba.

W ok. 95% przypadkdéw pierwszymi objawami NF-2
sa zaburzenia shuchu z powodu powstajacych ostonia-
kow n. VIII, zdarza si¢ jednak nietypowy poczatek
NF-2 — u naszej pacjentki pierwsza manifestacja cho-
roby byly zmiany guzowate rdzenia krggowego,
(12 r.z.) [6]. W przypadku podejrzenia NF-2 niezwy-
kle istotne sa badania neuroobrazowe gltowy, badania
audiometryczne, badania okulistyczne oraz poszuki-
wanie zmian skornych [3,6].

Obecnie zalecany sposdb postepowania u chorych
z rozpoznang NF-2 przewiduje wykonywanie regular-
nych badan MR glowy oraz calego rdzenia krggowe-
go, niezaleznie od wystgpujacych objawow [7]. Po-
dobnie jak w opisywanym przypadku, w NF-2 po-
wstaja liczne guzy wewnatrzczaszkowe 1 wewnatrz
kanatu kregowego. Wezesna interwencja chirurgiczna
jest wskazana, gdy deficyt neurologiczny wiaze si¢

397



398

ANN. ACAD. MED. SILES. 2014, 68, 5: 395-398

z ogniskowo rozwijajaca si¢ zmiang [7]. U pacjentow
bezobjawowych, decyzja co do operacji jest indywi-
dualna, z ostatecznym celem zachowania funkcji neu-
rologicznych. Zabieg chirurgiczny nalezy rozwazyc,
gdy istnieja dowody postepujacego wzrostu guza,
z ryzykiem pogorszenia funkcjonowania pacjenta [7].

Liczne dane literaturowe wskazuja na proby leczenia
nieoperacyjnego zmian guzowatych w NF-2. Stosuje
si¢ obecnie nowoczesne techniki radioterapii — radio-
terapi¢ stereotaktyczng, w tym LINAC oraz néz gam-
ma (gamma knife) do nas§wietlania zmian i zatrzyma-
nia ich wzrostu [8,9]. Wyniki radioterapii ostoniakéw
n. VIII sa gorsze, gdy wspolistnieja z NF-2 [8,9].

Obecnie spotyka si¢ rowniez dane dotyczace zastoso-
wania bewacyzumabu (Avastin) w zahamowaniu
progresji ostoniakow n. VIII [10].

WNIOSEK

Opisany przypadek potwierdza fakt, ze leczenie ope-
racyjne (usuwanie szybko rosngcych/dajacych objawy
zmian guzowatych) pozostaje nadal najskuteczniej-
szym sposobem leczenia NF-2 [3.4,5]. Niestety,
unaszej pacjentki spodziewamy si¢ w przysztosci
kolejnych zabiegéw operacyjnych z powodu licznych
zmian guzowych.
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